جینیات کی سائنس - جہان سائنس 87/2017 


چان سا س 


جینیات کی اښ 


جین میں پوشیدہ راز 

ہمارا جینیاتی کوڈ کیسے محفوظ ہوتا ہے؟ 
ڈی این اے کی کیمیائی ساخت 

انسانی لونی مادہ منصوبہ (ہیومن جینوم پروجیکٹ) 

ہماری جینیاتی ساخت دوسری مخلوقات کے مقابلے میں کیسی ہے؟ 
مجرموں کو پکڑنے کے لئے جینیات کا استعمال 

ہم اپنے والدین سے کیوں ملتے ہیں؟ 

جب ہماری جین میں نقص ہو جاتا ہے ۔۔۔ 
رسولی سے وابستہ جینز 


جانئے کہ مورثیت سے لے کر جینیاتی بیماریوں تک؛ ہمارے جین میں کون سے راز پوشیدہ ہیں اور یہ ہماری خصوصیات کا کیسے تعین کرتے ہیں؟ 


جین اس بات کی وضاحت کرتی ہیں کہ ہم کون ہیں۔ اس سے پہلے کہ ہم آگے بڑھیں ہم جین (مورثہ) کی وضاحت کرتے چلیں ۔ جین کروموسوم (لونیہ د 
مادہ) کی بنیادی اکائی ہوتی ہے جو کسی موروثی خصوصیت کو والدین سے اولاد تک منتقل کرتی ہے۔ ہم یوں بھی کہہ سکتے ہیں کہ یہ توارث کی بنیادی 
ہوتی ہیں۔ ان میں سے ہر ایک میں پروٹین بنانے کے لئے رمز بند ہدایت کا جوڑا موجود ہوتا ہے۔ انسان میں لگ بھگ 20,500 جین ہوتی ہیںء جن کی 
چند سو سے لے کر 20 لاکھ سے زائد بنیادی جوڑوں کی صورت میں ہوتی ہے۔ یہ ہمارے فعلیات (فزیالوجی - جاندار ماذے کے مجموعی وظائف)کے 
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پہلوؤں کو متاثر کرتی ہیں ءیہ ہمیں وہ رمز مہیا کرتی ہیں جو ہماری طبیعی شکل و صورت, ہمارے خلیات میں واقع ہونے والے حیاتیاتی کیمیائی رد = 
تعین کرتے ہیں ء بلکہ کچھ ماہرین تو یہاں تک کہتے ہیں کہ یہ ہماری شخصیت کا بھی تعین کرتی ہیں۔ 


ہر فرد میں ہر جین کی دو نقول ہوتی ہیں - ایک ماں کی طرف سے جبکہ دوسری باپ کی طرف سے وراثت میں ملتی ہے ۔ جمعیت کے اندر ہر جین کہ 
اللیز(ہر جین کی دو یا دو سے زیادہ متبادل اقسام جو تقلیب کی وجہ سے ظاہر ہوتی ہیں اور کروموسوم پر ایک ہی جگہ پر ) موجود ہوتی ہیں - یعنی کہ د 
میں خفیف رد و بدل کے ساتھ ایک ہی رمز کی مختلف صورتیں ہوتی ہیں۔ یہ اللیز ایک ہی جیسے افعال انجام دیتی ہیں؛ تاہم یہی وہ لطیف فرق ہے جو ہم میر 
باتک کی ارد ب کے 


ہمارے ہر خلیے کے اندر (سوائے سرخ خون کے خلیات کے) مرکزہ ہوتا ہے مرکزے میں ہماری جینیاتی اطلاعات یعنی ڈی آکسی ریبو نیوکلک ایسڈ (ڈ 
اے) موجود ہوتے ہیں: ۔ ڈی این اے ایک چار حرفی رمز ہوتا ہے ۔یہ اساس سے بنا ہوتا ہے: ایڈینین(۸) ء گوانین(0) ء سائٹوسین )٥(‏ اور تھائیمین(1) ۔ ج 
سالماتی حیاتیات دان فرانسس کرک نے ایک مرتبہ کہاء 'ڈی این اےء آر این اے کو بناتا ہےە آر این اے پروٹین کو اور پروٹین ہمیں بناتے ہیں۔" ہماری جیز 
مرکزے کے اندر کئی ہزار 23 جوڑوں پر مشتمل کروموسوم ایک گروہ کی صورت میں محفوظ ہوتے ہیں ء لہٰذا جب خلیہ کو ایک خاص جین کو استعمال 
کی ضرورت ہوتی ہے تو یہ سلسلہ کی ایک عارضی نقل کو ریبونیوکلک ایسڈ (آر این اے) کی صورت میں بتاتا ہے۔ اس نقل میں وہ تمام اطلاعات موجود 
ہیں جو پروٹین یعنی انسانی جسم کی بنیادی اینٹوں کو بنانے کے لئے درکار ہوتی ہیں۔ 


انسانی لونیت منصوبہ (ہیومن جینوم پروجیکٹ) کا مقصد پورے انسانی لونی مادے کی نقشہ سازی کرنا ہے؛ یہ نقشہ واقعی میں انسان کو تخلیق کرنے کہ 
ہوگا۔ ہمارے جینیاتی رمز کے اندر مخفی اطلاعات کا استعمال کرکےە سائنس دان ان جینز کی شناخت کرنے کے قابل ہوئے جو کئی بیماریوں کا سبب بنت 
انسانی آبادی میں عام پائی جانے والی جینیاتی تغیر کی سرگرمیوں کا حساب لگا کر محققین الزئمر سے لے کر سینے کے سرطان جیسی اثر انداز ہونے 
بیماریوں سے منسلک 1:800 سے زائد جینز کی شناخت کرنے کے قابل ہو گئے ہیں۔ پیچیدہ امراض جیسا کہ دل کی بیماری پر اثر انداز ہونے والے 
ای کت سی ابی مکل رر ر مکی بای ہے کک تھی کے لئے کرات او نی اد سر نان کر کے گے شرامل کی ا کے کار کا ای 


ے 
دے گا 


دلچسپ بات یہ ہے انسانی لونیت منصوبے کی بدولت یہ معلوم ہوا کہ پہلے سے لگائے گئے اندازوں کے برعکس ہمارے پاس بہت ہی کم جینز ہیں؛ پ 
بنانے والے ہمارے لونی مادے کے رموز کے لئے وقف تو بس صرف دو فیصد ہی ہیں ۔ باقی ماندہ ڈی این اے کو 'غیر-رمزی' کے طور پر جانا جاتا ہہ 
یہ - بجائے جینز پر مشتمل ہونے کے - دوسرے افعال انجام دیتا ہے۔ انسانی جینز کی اکثریت انٹرون کہلانے والے غیر-رمزی حلقے ہوتے ہیں اور جیذ 
درمیان انٹرجینک ڈی این اے موجود ہوتے ہیں ۔ ان کا ایک مجوزہ فعل یہ ہے کہ یہ سلسلے اہم جینیاتی اطلاعات کو بدلنے سے محفوظ رکھنے کے لئے 
بفر (رکاوٹ)کے کام کرتے ہیں۔ دوسرے غیر-رمزی ڈی این اے سوئچز کے طور پر کام کرتے ہیں یعنی یہ مناسب وقت پر جین کے اخراج کو قابو کرنے 
لئے خلیات میں جینز کو کھولنے اور بند کرنے میں مدد دیتے ہیں۔ 


جینیاتی تقلیب تمام جانداروں میں تنوع کا ماخذ ہیں۔ زیادہ تر جینیاتی تبدیلی اس وقت ہوتی ہے جب ڈی این اے کی نقل بنتی ہے اور جب خلیات تقسیم ہونے کے 
تیار ہوتے ہیں۔ ڈی این اے کی نقل بنانے والی سالماتی مشینری خطا کی پتلی ہے اور اکثر غلطیاں کرتی ہے جس کا نتیجہ ڈی این اے کے سلسلے میں تبدیا 
صورت میں نکلتا ہے۔ یہ اتنا سادہ بھی ہو سکتی ہے جیسا کہ حادثاتی طور پر ایک اساس کو دوسری سے (جیسا کہ ۸ کو 7) سے) بدل دےء یا کافی بڑی 
جیسا کہ اساس کا اضافہ یا کمی بھی ہو سکتی ہے۔ خلیات کے پاس وقوع پذیر ہونے والی غلطیوں کو مرمت کرنے کی مشینری ہوتی ہے بلکہ اگر اس نے 
بڑی غلطی کی ہو تو وہ خلیہ کو مار بھی دیتے ہیں: تاہم اس تمام تر انتظام کے باوجود کچھ غلطیاں وقوع پذیر ہو ہی جاتی ہیں۔ 


آپ اپنی پوری زندگی میں اپنے خلیات میں ہونے والی کچھ تبدیلی حاصل کرتے ہیں۔ ان میں سے زیادہ تر تو بالکل بے ضرر ہوتی ہیں یا تو ڈی این اے کے 
رمزی حلقے میں واقع ہوتی ہیں یا جین کو معمولی سا تبدیل کرتی ہیں کہ پروٹین پر کوئی اثر ہی نہیں ہوتا۔ بہرحال کچھ تبدیلیاں بیماریوں کا سبب بنتی ہیں۔ 


اگر تبدیلی نطفے اور بیضے کے خلیات میں متعارف ہو گئی تب وہ اگلی نسل کو منتقل ہو سکتی ہے۔ بہرحال تمام تبدیلیاں بری نہیں ہوتیں› اور ڈی این ا 
سلسلے میں یہ اٹکل بچو طریقے سے متعارف کروانے والی تبدیلیوں کا عمل حیاتیاتی ٹیک فراہم کرتا ہے جو نظریہ ارتقاء کی حمایت کرتا ہے۔ اس کا سد 
زیادہ آسانی سے مشاہدہ جانوروں میں کیا جا سکتا ہے۔ فلفل زدہ کیڑے (پپرڈ موتھ ) کو مثال کے طور پر لے لیں۔ صنعتی انقلاب سے پہلے ان پتنگوں کی اہ 
کے سفید پر تھے جس سے وہ ہلکے رنگ کے درختوں اور کائی نما گھاس میں چھپنے کے قابل بناتے تھے۔ بہرحالء ایک اقلیت میں منقلب جین تھے ج 
وجہ سے ان کے پروں کا رنگ کالا ہو گیا؛ اس کالے رنگ نے ان کو شکاریوں کے لئے آسان ہدف بنا کر ان کی تعداد کو کم کر دیا۔ جب کارخانوں نے در 
کو کالک سے ڈھکنا شروع کیاء تب ہلکے رنگ کے پتنگوں نے نئے سیاہ ماحول میں اپنے آپ کو چھپانے کی جدوجہد کی جبکہ کالے پتنگوں کو 
پھولنے کا موقع مل گیا۔ کالے پتنگے کافی طویل عرصے تک باقی رہےء یوں وہ اپنے اس تغیر کو اپنی نسل میں منتقل کرنے کے قابل ہوئے اور انہوں نے 
پول کو تبدیل کر دیا۔ 


اس چیز کا مشاہدہ کرنا آسان ہے کہ ایسی جینیاتی تبدیلی جیسے کہ فلفل زدہ پتنگے میں واقع ہوئی تھی کس طرح سے ایک نوع کو فائدہ دے سکتی ہے 


جینیاتی بیماریوں کے بارے میں کیا خیال ہے؟ ان میں سے بھی کچھ ہمارے فائدے کے لئے کام کر سکتی ہیں۔ ایک اچھی مثال سکل سیل انیمیا ۔ ایک < 
خرابی جو افریقی آبادی میں کافی عام - ہے۔ 
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ایک واحد نیوکلیوٹائیڈ تقلیب ہیموگلوبن - وہ پروٹین جو سرخ خون کے خلیات میں آکسیجن کو باندھتا ہے - کو خراب طرح سے باندھ دیتا ہے۔ ہیموگلوبر 
مناسب صورت اختیار کرنے کے بجائے ایک ساتھ جمع ہو جاتا ہے اور سرخ خون کے خلیات کی صورت بگاڑنے کا سبب بنتا ہے۔ اس کے بعد اس کو 
رگوں کے اندر سے نکلنے میں مسئلہ ہوتا ہے اور ان میں سے اکثر خراب یا تباہ ہو جاتے ہیں۔ بہرحالء یہ جینیاتی تبدیلی؛ آبادی میں اس لئے قائم رہ 
کیونکہ اس کا ملیریا کے خلاف حفاظتی اثر ہوتا ہے۔ ملیریا کا طفیلی اپنی زندگی کا کچھ حصہ سرخ خون کے خلیات کے اندر گزارتا ہے اور جب سکل سیا 
ہےء تو یہ طفیلئے کو نسل بڑھانے سے روک دیتا ہے۔ سکل سیل جین اور صحت مند ہیموگلوبن جین کی ایک نقل رکھنے والے افراد میں سکل سیل انیمیا > 
علامات پرکی ہیں قا ریا سے بی سوط پر کے ہیں میں سے ان کو جین کو اگلی تمل میں کٹل گر کے کی اجازث می ہے۔ 


جینیات ایک تیزی سے ترقی کرتا ہوا میدان ہے اور ڈی این اے کے افعال کے بارے میں مزید اطلاعات ہر دور میں دریافت ہو رہی ہیں۔ اب ہمیں معلوم ہہ 
سیر نو یو وہ ہے سے وو رھ تی شی مت وید 
کرنے پر پابندی لگتی ہے۔ بر تولیدیات ( یعنی وہ علم کہ جس میں معلوم کیا جاتا ہے کہ ایک بارور بیضے سے کس طرح مُختلف قسموں کے خلیے پید 
و یھو مو سال مہم جج مج جو موا ےہ مت وکود و سط 
طرح سے پرٹی ہے اور ۔خلیۃ کیسے استعمال ک رکا ہے۔ پر تواردیات تیدیلیان ایک کید سے اس کی آگنی سل کر مکل ہوکی ہیں: اور اس طرخ سے ایک 
نظام مہیا کرتا ہے جس کے ذریعہ جینیاتی اطلاعات نسلوں تک تبدیل ہو سکتی ہیں۔ 


ہمارا جینیاتی کوڈ کیسے محفوظ ہوتا ہے؟ 
جینیاتی اطلاعات ڈی این اے میں صرف چار نیوکلو بیسز کا استعمال کرکے رمز بند ہوتی ہے 6G‏ ,€ ,۸ :اورآ 


مارا نیا یکوڈ کھے ون ہوتا ے؟ 


جنال اطلاعات ڈگ ان لے میس صرف 1 نوکو 
بیس رک استعا لک ر ے رمزبند مون سے 
T‏ اور و ¢ A,‏ ۰ اي روم( 


انائوں کے 46 انی ہے یں -23 
جوڑ ےکن جس تک بک 220500 


مون ہیں۔ 


عرکزہ 
ایل زا مو بی سے یچ 
وځ“ ؛ مرکنے میں کی 
چنیا اطلاعات ر مول ہیں۔ 


برک ڈوری 
ٹک ایت ا ےکی تد کی ٹرریں بو 


۴۸۸۸۸۸۸ 0 20د (ج0ا0“3تنا 


( را پر دارمالہ) 
فک این اے ایک دمر ا زی کی صورے 
. تیب دیا ہوتا ےہ * ہر میں اہاں 


مار یش یڑک بی کے بان چ جیں۔ 


ڈی این اے کی کیمیائی ساخت 
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چلیں ڈی آکسی ریبو نیوکلیک ایسڈ کو خردبین کے نیچے رکھیں 


ڈی این اے کی یں ماخت 


یں وی آی ہو تہوکلیک الس کو خردمین کے 


was o02 soumge am 


انسانی لونی مادہ منصوبہ (ہیومن جینوم پروجیکٹ) 

انسانی لونی مادہ منصوبہ یعنی پورے انسانی جینیاتی رمز کے سلسلہ کی نقشہ سازی کی طرف اٹھنے والے قدم کا آغاز 1990ء میں ہوا اور یہ 2003ء میں 
ہوا۔ 3.3 ارب اساسی جوڑوں کے سلسلے کو لگ بھگ 150,000 اساسی جوڑوں کی لمبائی میں توڑا گیا اور ہر ایک کے سلسلے کی شناخت کی گئی۔ ان : 
میں جوڑ کر لونی مادے پر موجود اطلاعات کی نقشہ سازی کے لئے یہ تعین کرنے کے لئے استعمال کیا گیا کہ ہر ایک پر کون سی اور کس ترتیب سے 
پائی جاتی ہے۔ لونی مادے کا نقشہ (دائیں) ایک انسانی لونی مادے کا موازنہ دوسرے جانداروں سے کرتا ہے؛ رنگ وہ 'حرارتی نقشہ' ہیں جو اس جگہ کا 
ہیں جہاں جینیاتی اطلاعات ارتقاء کے ذریعہ باقی رہی ہیں (جتنا زیادہ ٹوٹا ہوا نمونہ ہوگاء اتنا زیادہ ہی جینیاتی رمز میں فرق ہوگا)۔ 


انسانی لونی مادے کی نقشہ سازی 
ہماری جینیاتی ساخت دوسری مخلوقات کے مقابلے میں کیسی ہے؟ 


انان وی ماد ےکی تقش ساز 


مار جنا سراخت ووسربی مو قاتے سے متا ےے میس می ے؟ 


جینیات کا استعمال کرتے ہوئے مجرموں پر جرم عائد کرنا 

فورینزک سائنس دان مجرمانہ سرگرمیوں میں ملوث افراد کی شناخت کے لئے ڈی این اے کے نشانات استعمال کر سکتے ہیں۔ افراد کے درمیان لونی ما 
صرف 0.1 فیصد مختلف ہوتا ہے لہذا پورے ڈی این اے کے سلسلے کو دیکھنے کے بجائے سائنس دان ڈی این اے کے ان 13 حصوں کو دیکھتے ہد 
میں لوگوں کے درمیان تغیر پایا جاتا ہے تاکہ 'ڈی این اے کے نقش ' کو بنا سکیں۔ ان حصوں میں سے ہر ایک میں دو سے 13 نیوکلیوٹائیڈ دہرائے ہوئے ن 
کی صورت میں سینکڑوں اساسی لمبائی پر مشتمل ہوتے ہیں - یہ لمبائی مختلف افراد کے درمیان مختلف ہوتی ہے۔ ڈی این اے کے چھوٹے ٹکڑوں ۔ 
حوالہ کھوجی کے طور پر دیا جاتا ہے - کا استعمال ان دہرائے گئے نمونوں کی شناخت کے لئے کیا جاتا ہے اور ان میں سے ہر ایک کی طوالت ک 
پولیمیرس زنجیری (پی سی آر) عمل کہلانے والی ایک تیکنیک سے کیا جاتا ہے۔ دو لوگوں کے 13-حصوں کا پروفائل بعینہ ایک جیسے ہونے کے امکا 
بارے میں ایک ارب میں ایک یا اس سے بھی کم کا سمجھا جاتا ہے لہذا اگر تمام 13 حصے ملتے ہوئے لگتے ہیں تب سائنس دان کافی حد تک پراعتماد 
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ہیں کہ یہ جرم کے جائے وقوعہ پر موجود انسان کے ڈی این اے سے ملتے ہیں۔ 


ہم اپنے والدین سے کیوں ملتے ہیں؟ 

یہ ایک عام غلط فہمی ہے کہ ہم تمام خصوصیات اپنے والدین سے وراثت میں حاصل کرتے ہیں - یعنی کہ "آپ کی آنکھیں بالکل آپ کے والد جیسی ہیں۔'' اد 
میں وراثت اس سے کہیں زیادہ پیچیدہ ہوتی ہے - جسمانی شان کی خصوصیات پیدا کرنے کے لئے کئی جینز ایک ساتھ مل کر کام کرتی ہیں؛ یہاں تک 
صرف آنکھ کو 'نیلے'ء 'بھورے' یا 'سبز' رنگ دینے کے لئے کوئی ایک جین اس کی رنگت کا تعین نہیں کرتی۔ والدین سے حاصل کردہ دونوں جینز . 
امتزاج ہماری خصوصیات کا مرکب پیدا کرتے ہیں۔ بہرحال کچھ مثالیں واحد جینز کی بھی ہیں جو اپنے آپ میں واضح جسمانی صفت کا تعین کرتی ہیں۔ ان 
مینڈلین خصائص سے جانا جاتا ہے اس کا نام سائنس دان گریگور مینڈل کے اعزاز میں رکھا جنہوں نے 1800ء کے عشرے میں مٹر کے پودے کے جینی 
خصائص پر تحقیق کی۔ ان میں سے ایک خاصیت برصیت - میلانن بنانے والے پروٹین میں ہونے والے نقص کی وجہ سے جلدہ بالوںء اور آنکھوں میں را 
دار مادوں کی غیر موجودگی - ہوتی ہے۔ 


ال چ 


1 ہے٤‏ بدا دہ ملامین بنانے کے کټ 


چا شل سے دہ اچ والدی نگ 


0 ہیں و ہے ہیں۔ 
31 ال ہے میں کک 22 

7 س قم سا 
سے ایک ام اور ایک س وی 7 
جو 
ہر کہ ایک میں ابق ماں 
ا اک و 
سے اور ایگ اپنے باپ 


ے لتا ے۔ 


اہ کے 
کاو کہ ۋر م ٠.‏ 
پار شش سے ایک بے س کی وو لو 
7 کاپ 
مال زج ے اور کا لای لپہیدا 
5 


نے کے ایل مس ۔ 


11103:3302 15930812 MMM 


جب ہماری جین میں نقص ہو جاتا ہے ۔۔۔ 
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مل 

جب رسوٹ م شس بلق سے ي د 
اہ آک پا کے علاتے بے لہ 
کر سے اور پڈوی پاش یکو کی 


رول ے ابح ٹر تی رآور 
- ہوا ما ترام ےا رش 


سرطان صرف ایک یا دو جینیاتی تقلیب کا نتیجہ نہیں ہوتا -۔ اصل میں رسولی بننے کے لئے غلطیوں کا ایک پورا سلسلہ درکار ہوتا ہے۔ خلیات میں ' 
رسولی' اور' انسداد رسولی' جینز موجود ہوتی ہیں جن کا صحت مندانہ فعل خلئے کو یہ بتانا ہوتا ہے کہ اس کو کب تقسیم ہونا ہے اور کب نہیں۔ اگر 
نقصان پہنچتا ہے تب خلیہ اپنی خلئے کی تقسیم کے پروگرام کو بند نہیں کر سکتا اور یہ اپنی نقول بناتا ہی چلا جائے گا۔ ہر مرتبہ جب خلیہ تقسیم ہوتا ہ 


یو 


ایک خطرہ ہوتا ہے کہ وہ اپنے ڈی این اے کی نقل کرتے ہوئے غلطی کرے گاء اور بتدریج خلیات زیادہ سے زیادہ غلطیاں کرتے ہیں؛ یوں تغیر اتنا زیاد 
ہو جاتا ہے کہ مہلک سبرطان کے آگے بڑھنے کے لئے رسولی کو بٹلے کی اجازت دے دیتا ہے۔ 


رسولی سے وابستہ جینز 


اص ہیی رمت ۱ 
جھم ہیں ےک" ہس سے انسانی جم کے اندد بد گردہ خلیات کا 
استعال جیلو مال شف زکو درس تکرنے کے ےکا ہا سے 

بن ین 


یں 
ګت من ن او ب ےکر فرو 
کے کی این نے سے اک 


کیا ہا ے۔ 


نل وائر یکی طرں یل 
یا جا ہے کہ دہ بی 
الد پائ مم د گر گے۔ 


پا آور یھ 
ایک جار آور انال بیش تیر شخت اھ 
لیات ماق کا شع ہو ج کو یی 
تم کا خلی ین کت ہے۔ 

در ول 

تن کن ان خلیات سا شش حوارف 
گیا ہا ہے ج بر ور ین ے 
جج یں۔ 


کیان اشمارو ںکو خلیات ساقی ش 7 
ES‏ 


غلا تک تم ےار تزین 


کیا جا کے جیساکہ گر ے 
خلیات ہہت ی۔ E‏ 


اناد 
ګت مند جن رکنے دانے سے 
حلاس وصو لکندہ میس ران پلاٹ 
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